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多くの蛋白質で構成され、成熟RNAにする機能を持つ。Serine/arginine-rich splicing factor 2




















MDSの病型は、SLD 36名（36.4％）、MLD 20名（20.2％）、RS 6名（6.1％）、EB-1 12名（12.1
％）、EB-2 11名（11.1％）、MDS-U 13名（13.1％）、del (5q) 1名（1.0％）であった。IPSS-R
リスクカテゴリーでは、Very low 14人（14.3％）、Low 42人（42.9％）、Intermediate 27人（2









った（TC型 10.6±1.63 vs TT型 9.09±2.19 g/dL、p = 0.022）。さらに、TC型患者はTT型患者
と比較して染色体異常の頻度が有意に低かった（18.2％vs 53.5％、p = 0.027）。全生存期間や
無白血病生存期間との関連は認めなかった。一方、AML患者においては、SF3A1多型遺伝子多型の
臨床像や予後との関連は認めなかった。 
［考察］ 
近年、MDSとAMLにおいてRNAスプライシング経路の遺伝子変異が報告され、発がんメカニズムと
の関連が示唆されている。SF3A1は、SF3B1ともにU2-snRNA複合体の3’側スプライス部位の認識に
関わる。本研究では、SF3A1 rs2074733遺伝子多型は発症リスクに影響しないが、ヘモグロビン値
や染色体異常の頻度の違いがあり、臨床像に影響する可能性が示唆された。 
このrs2074733遺伝子多型はイントロン5にあり、SF3A1の産生に影響を与える可能性があるが、
その生物学的作用は不明である。スプライシング因子の異常発現は、選択的スプライシングを修
飾し、エクソンスキッピングやイントロンリテンションを誘導することが知られている。SF3A1の
発現バランスの異常はスプライスソームの異常な機能を誘発する可能性がある。我々の知る限り
では、SF3A1遺伝子変異とMDS患者の臨床的特徴の関連を検討した先行研究はない。SF3A1同様に3
’側スプライス部位の認識に関わるSF3B1遺伝子変異は、MDSの予後が良好で白血病化のリスクが
低いことが報告されている。われわれの検討で、MDS症例のSF3A1 rs2074733遺伝子多型 TT型は、
ヘモグロビン値が低く、染色体異常の頻度が高かったため、予後規定因子を同定するためにCox p
roportional hazard modelを使用した多変量解析を行った。予後に関係するのは、MDSのリスクカ
テゴリーのIPSS-Rと診断時年齢65歳以上で、SF3A1 rs2074733遺伝子多型は抽出されなかった。SF
3A1 rs2074733遺伝子多型とすい臓がんの発症リスクの報告はあるが、MDSの臨床像との関連は初
めての報告である。しかし、本研究はサンプル数が少なく、より大きなサンプルサイズでの確認
が必要である。 
 
［結論］ 
SRSF2およびSF3A1の遺伝子多型はMDSおよびAMLの発症リスクに影響しないが、SF3A1 遺伝子多
型はMDSの臨床像に影響することが示唆された。 
 
